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RESUMEN 
 
     Apert (1906) definió un síndrome que comprende malformación del cráneo que se caracteriza por acrocefalia de tipo 
braquicéfalo y sindactilia de manos y pies con fusión distal completa, con una tendencia a la fusión de las estructuras 
óseas (1). Wheaton (1894) pudo haber proporcionado la primera descripción del síndrome de Apert (Mantilla-Capacho et 
al., 2005). Vogt (1933), describió casos que presentaban malformaciones de mano y pie característico de la enfermedad de 
Apert, junto con las características faciales descritas de la enfermedad de Crouzon, constituidas por un maxilar muy 
hipoplásico (2,3), Nager y Reynier (1948) dieron a esta deformidad el nombre de cefalodactilia de Vogt, mientras que 
otros autores la llaman enfermedad de Apert-Crouzon, lo que indica la similitud de ambas anomalías. No hubo casos 
reportados de transmisión hereditaria de este fenotipo específico, pero esto podría deberse simplemente a menor aptitud 
reproductiva (4). Se realizó una historia clínica genética de una Preescolar Femenina, cuyo exámen físico refiere 
microbraquicefalia con turricefalia, oxoftalmos leve, hipoplasia medio facial, paladar alto y estrecho, microrretrognatia, 
puente nasal estrecho, con alas nasales también estrechas, narinas antevertidas y sindactilia; en estudios paraclínicos, se 
realizó una evaluación radiológica en la cual se evidencian múltiples quistes de plexos coroides y algunos quistes 
aracnoideos, agenesia del cuerpo calloso y dilatación ventricular.  Al revisar la literatura encontramos estudios 
radiológicos de Síndrome de Apert entre otras, con anormalidades del septum pellucidum, sin embargo, ninguno de ellos 
hace referencia a quistes del plexo coroide, ni subaracnoideo como los descrito en este caso (5).   
 
 
APERT SYNDROME WITH UNUSUAL IMAGING FINDINGS: ARACHNOID CYSTS, CORPUS 
CALLOSUM AGENESIS AND ABNORMALITIES SEPTUM PELUCIDUM 
 
KEY WORDS: Acrocephalosyndactyly. Congenital Craneoestenosis. Syndactyly. Apert! 
 
ABSTRACT 
 
     Apert (1906) defined a syndrome comprising skull malformation characterized by acrocephaly of brachycephalic type 
and syndactyly of hands and feet with complete distal fusion, with a tendency to fusion of bony structures (1). Wheaton 
(1894) may have provided the first description of Apert syndrome (Mantilla-Capacho et al., 2005). Vogt 1933, described 
cases showing hand and foot´s characteristic malformations of Apert disease, along with facial features described of 
Crouzon disease, consisting of a hypoplastic maxilla (2,3). Nager and Reynier (1948) gave at this deformity the name of 
cefalodactilia Vogt, while others call the illness Apert-Crouzon, indicating the similarity of both anomalies (4). There 
were no reported cases of hereditary transmission of this specific phenotype, but this could simply be due to low 
reproductive fitness. Genetic history of a female child was conducted, the physical examination referred 
microbrachycephaly with turricephaly, oxoftalmos mild, hypoplastic midface, high and narrow palate, microretrognathia, 
narrow nasal bridge, too narrow nostrils, anteverted nostrils, and syndactyly; in the radiological evaluation, multiple cysts 
of choroid plexus and some arachnoid cysts, agenesis of the corpus callosum and ventricular dilatation was made evident. 
In reviewing the literature we found radiographic studies of Apert syndrome, among others, with abnormalities of the 
septum pellucidum, however, none of them refers choroid plexus cysts or subarachnoid as described here (5). 
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INTRODUCCIÓN 
 
     Síndrome de Apert, una forma de acrocefalosindactilia, es una 
rara enfermedad congénita caracterizada por 
craneosinostosis, hipoplasia del tercio medio facial, y 
sindactilia de manos y pies. Fue mencionado por 
primera vez en 1842 por Baumgartner y 1894 por 
Wheaton. En 1906, el pediatra francés Eugene Apert 
describe por primera vez nueve personas con un 
trastorno similar,  por lo que su nombre se asocia 
con el síndrome. Según Cohen, la prevalencia del 
síndrome se estima en aproximadamente 1 de cada 
65.000 recién nacidos, y representa aproximadamente 
el 4,5% de todos los casos de craneosinostosis. Más 
del 98% de los casos con Apert son causadas por 
mutaciones específicas de sustitución de cambio de 
sentido, que involucra los aminoácidos adyacentes 
(es decir, Ser252Trp , Ser252Phe, Pro253Arg)  del 
dominio FGFR2, que se encuentra en las bandas 
10q25-10q26.13 del 10. El patrón familiar, igual 
número de hombres y mujeres afectados, y el 
aumento de la edad paterna en casos esporádicos 
sugieren fuertemente la herencia autosómica 
dominante. El recién nacido de Apert presenta 
fusión de las suturas craneales por lo que se 
caracterizan por cráneos braquicéfalos y turricéfalos. 
La apariencia típica incluye una frente alargada plana 
con ensanchamiento y aplanamiento occipital y 
bitemporal, nariz corta y ancha con una punta 
bulbosa y el ángulo nasolabial se ve disminuido, 
hipoplasia del tercio medio facial con regresión del  
tercio medio de la cara, lo que resulta en 
prognatismo mandibular relativo. La configuración 
del paladar duro parece única y se caracteriza por un 
paladar ojival con hinchazones de las apófisis 
palatinas y fisura del paladar blando y maloclusión. 
Hay sindactilias que van desde parcial a una 
verdadera sindactilia ósea de los dedos de las manos 
y los pies. Es importante diagnosticar tempranamente 
al paciente, ya que su tratamiento interdisciplinario 
apropiado debe comenzar desde el momento del 
nacimiento (6). Nuestro caso no sólo pone de relieve 
la función complementaria de la radiología en el 
diagnóstico precoz del síndrome de Apert, sino el 
hallazgo inusual de anormalidades del sistema 
nervioso central en estas, que aparte de la agenesia 
del cuerpo calloso, poco han sido descritas en la 
literatura de este síndrome. 
 
CASO CLÍNICO 
 
     Paciente preescolar femenino, de 2 años y 5 
meses de edad, quien es referida a consulta genética 
de la Unidad de Genética Médica de la Universidad 
Centrooccidental Lisandro Alvarado, en Barquisimeto, Edo. 
Lara, Venezuela a los 4 meses de edad por presentar 
dismorfias faciales, asimetría craneal y sindactilia en 
mano izquierda. Producto de II gesta de embarazo 
simple, a término, controlado, no complicado. Parto 
Eutócico. Peso al nacer: 2,800Kg., talla al nacer: 
51cm. Respiró espontáneamente al nacer. Síndrome 
de dificultad respiratoria por probable hipotermia 
dentro de las primeras 24 horas de nacida; probable 
convulsión a los 3 meses de edad. Corrección 
quirúrgica de sindactilia simple completa de cuarto 
espacio interdigital de mano izquierda, a los 18 
meses. Padre (32 años), Madre (24 años), Hermano 
(5 años) sanos, por lo que debe tratarse de una 
neomutación. Niegan consanguinidad, isonimia o 
caso similar en la familia. El riesgo de recurrencia es 
de 1,4% porque no se puede descartar mosaicismo 
germinal. Paciente que al examen físico presenta 
microbraquicefalia con turricefalia, hipoplasia medio 
facial, microrretrognatia, ptosis palpebral, exoftalmos 
leve, hipertelorismo ocular, puente nasal estrecho, 
con alas nasales también estrechas, narinas 
antevertidas,  pabellón auricular grande de inserción 
baja, labio superior corto, paladar de arco alto y 
estrecho, apiñamiento de los dientes, y prognatismo 
pseudomandibular, y sindactilia simple incompleta en 
cuarto espacio interdigital de mano izquierda 
(7,8,9,10) que recidiva posterior a corrección 
quirúrgica, presenta retardo leve en desarrollo 
psicomotor y del lenguaje. En estudios paraclínicos, 
se realizó Tomografía Axial Computarizada craneal 
con reconstrucción 3D y Resonancia Magnesia  a los 
4 meses de edad, en la cual se evidenciaron múltiples 
quistes en circunscritos, redondeados, con pared 
birrefringentes, bien delimitados, probablemente del 
plexo coroide y aracnoideos, agenesia del cuerpo 
calloso y ventriculomegalia. A los 10 meses acude a 
interconsulta con neurología pediátrica, indican 
tratamiento con Fenobarbital, pendiente 
interconsulta con oftalmología y foniatría. La 
craneosinostosis son un grupo heterogéneo de 
síndromes caracterizados por una fusión prematura 
de las suturas que puede ocurrir sola o junto con 
otras anomalías. Más de 70 síndromes de 
craneosinostosis están descritos, incluyendo en el 
grupo de las acrocefalosindactilia a Apert (tipo I), 
síndrome de Saethre-Chotzen (Tipo III), y síndrome 
de Pfeiffer (Tipo V), mientras que en el grupo de las 
acrocefalopolisindactilia se encuentran síndrome de 
Carpenter (Tipo II), y síndrome de Sakati-Nyhan-
Tisdale (Tipo III), con los que podemos establecer 
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diagnósticos diferenciales para Apert. Apert y el 
síndrome de Crouzon parece ser el mismo síndrome, 
con la excepción de sindactilia de manos y pies en  
APert. Cuando las fusiones están presentes, la 
participación de C5-C6 en el síndrome de la Apert y 
C2-C3 en Crouzon separan las dos condiciones en la 
mayoría de los casos. Además, paladar hendido o 
pseudocleft es un hallazgo frecuente en Apert 
mientras que estos rasgos son extremadamente raros 
en el síndrome de Crouzon. Estas características 
favorecen el diagnóstico de síndrome de Apert sobre 
el síndrome de Crouzon en el caso actual. Por último 
la presencia de los pulgares anchos en asociación con 
sindactilia cutánea diferencian el síndrome de 
Pfeiffer, del síndrome de Apert (11,12). El 
tratamiento de los pacientes con síndrome de Apert 
es interdisciplanario ya que son múltiples las 
deformidades a tratar, va a depender de las 
malformaciones especificas, del patrón de 
crecimiento craneofacial y de las necesidades 
psicosociales de cada individuo afectado. La 
evaluación y tratamiento comienza desde el nacimiento 
y la infancia, donde el pediatra, neurocirujano, 
genetista, endocrinólogo, oftalmólogo, odontopediatra, 
psicólogo, son esenciales. Para resolver los 
problemas dentales, se requiere el tratamiento en 
equipo de odontopediatras, odontólogos generales, 
periodoncistas, ortodoncistas y cirujanos. Luego 
durante la adolescencia se integran al equipo de 
trabajo, el ortodoncista, odontólogo general, 
terapistas de lenguaje, y todos aquellos profesionales 
necesarios para resolver el caso (6). 
 
DISCUSIÓN 
 
     La rareza del síndrome de Apert, las 
características típicas craneofaciales y dentales, y la 
transmisión genética hace que sea necesario llevar a 
cabo un estudio y asesoramiento genético de cada 
caso diagnosticado. La evolución de las modalidades 
de diagnóstico prenatal ha permitido la detección 
temprana y la intervención multidisciplinaria 
oportuna para ofrecer una mejor calidad de vida a las 
personas afectadas. Por lo que es importante 
diagnosticar tempranamente al paciente, ya que el 
tratamiento interdisciplinario apropiado, debe 
comenzar desde el momento del nacimiento. La 
detección prenatal de mutaciones FGFR específicos 
permite el diagnóstico prenatal definitivo de Apert,, 
de otros síndromes de craneosinostosis, y displasias 
esqueléticas, también la detección prenatal se 
convirtió en factible en los últimos años después de 
la llegada de la ecografía prenatal de rutina para las 
anomalías fetales. Ahora además, la tomografía 
computarizada tridimensional (TC) ha añadido una 
nueva dimensión no sólo para el diagnóstico sino 
también para la planificación de la cirugía de estos 
pacientes y para la evaluación objetiva del resultado 
operativo (14). En cuanto a la literatura, Sanjay G. y 
Anand P. en 1995 en Nebraska y Massachusetts, 
USA. describieron un varon de 19 años de edad con 
síndrome de Apert que desarrolló síntomas 
psicóticos, se encontró que presentaba agenesia 
parcial del cuerpo calloso y los ventrículos laterales 
agrandados vistos a través de una tomografía 
computarizada de la cabeza (15). En una revisión de 
la proyección de imagen craneal en 30 pacientes con 
síndrome de Apert, Quintero-Rivera et al. (2006) 
reportaron ventrículomegalia (76% de los pacientes), 
hidrocefalia (13%), ausencia de septum pellucidum 
(17%), pelúcido tabique parcialmente ausente (23%), 
y los defectos del cuerpo calloso (23%) (16); y 
también Childs Nerv  en  2014, presentó un caso 
donde describe una paciente de 37 años de edad, con 
ventriculomegalia leve bilateral y la sospecha de 
agenesia parcial del cuerpo calloso que llevó al 
diagnóstico probable de síndrome de Apert (14). En 
este caso a través de la resonancia magnética se 
excluyó la agenesia del cuerpo calloso y se confirmó 
ventriculomegalia leve bilateral. Hallazgos de 
malformaciones encefálicas como ventriculomegalia, 
agenesia del cuerpo calloso, hipoplasia del septum 
pellucidum e incluso quistes aracnoideos en fosa 
posterior en pacientes con Síndrome de Apert son 
con frecuencia descritos en la literatura, la relevancia 
del caso presentado radica en la presencia de quites 
descritos en plexo coroide, cuya localización no solo 
proporciona un hallazgo inusual dentro de síndrome 
de apert sino que contrasta con lo que se ha descrito 
hasta ahora en la literatura, se han debatido además 
las características de los mismos, que observables en 
los estudios imagenológicos planteados, y se han 
generado diversas opiniones entre doctores e 
investigadores a la altura del caso que confluyen con 
la conclusión pertinente de hallazgos inusuales en 
Síndrome de Apert, confiriéndole importancia al 
caso para el enriquecimiento de esta patología y la 
literatura (17).  
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Figura1: Paciente con Síndrome de Apert: vista anterior en bipedestación (1) y lateral cráneo-facial 
(2). 
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Figura 2: Paciente con Síndrome de Apert: Cavidad oral (1),  Manos del paciente: Izquierda: 
sindactilia en cuarto espacio interdigital, Derecha: clindactilia en quinto dedo (2). 
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Figura 3: Corte Sagital de Resonancia Magnesia de paciente con Síndrome de Apert, observándose: 
Múltiples quistes de plexo coroide y aracnoideo,  agenesia del cuerpo calloso,  ventriculomegalia y 
anormalidades del septum pellucidum. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura 4: Corte Transversal de Resonancia Magnesia de paciente con Síndrome de Apert, 
observándose: Múltiples quistes de plexo coroide. 
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